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Poland Sendromu: Olgu Sunumu

Benal Kunak, ‹smail Balaban, Emine Polat
Dr. Sami Ulus Çocuk Sa¤l›¤› ve Hastal›klar› E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi, Ankara. 

GGiirriiflfl:: Poland sendromu klasik olarak pektoralis major kas›n›n sternokostal bafl›n›n unilateral aplazisi ve ipsilateral hipoplastik el, sindaktili ve bra-
kidaktili ile karakterizedir. Etiyolojisi tam olarak bilinmemekle birlikte subklavian veya vertebral kan ak›m›n›n embriyolojik dönemde bozulmas› ile or-
taya ç›kabilece¤i düflünülmektedir. El anomalileri çeflitlilik gösterir. Nadir olarak ASD, dekstrokardi, göz anomalileri, renal anomaliler ve bazal gang-
lionlarda nörolojik malformasyonlarla karakterize Moebius sendromu efllik edebilir. 
OOllgguu:: Anne baba aras›nda akrabal›k olmayan 2 yafl 9 ayl›k erkek hasta afl›r› hareketlilik ve dikkat da¤›n›kl›¤› yak›nmas› ile baflvurdu. Hastan›n göz
temas› kurdu¤u, ancak k›sa süreli oldu¤u belirtildi. Öyküsünden parmaklardaki yap›fl›kl›k nedeniyle opere oldu¤u ö¤renildi. Hastan›n yap›lan muaye-
nesinde sol el sa¤a göre küçük 2. ve 3. parmaklar rudimenter olarak saptand›. Ayak 1-2 parmaklar aras›nda aç›kl›k mevcuttu. Sol gö¤üs kas› hipop-
lazikti. Di¤er sistem bulgular› do¤ald›. Laboratuar bulgular›nda tam kan say›m› ve biyokimya normaldi. PA-AC grafisinde kalp sa¤ yerleflimli (Situs
inversus ?), abdominal USG ve ekokaryografi normal olarak tespit edildi. Sol el grafisinde 2. ve 3. parmaklar›n orta ve distal falankslar› agenetik, 4.
ve 5. parmaklarda distal falankslar agenetik, sindaktili saptand›. Kranial MRG normaldi. Denver geliflim testi 20 ay ile uyumlu bulundu. Bu olgu Po-
land sendromu ile mental retardasyon birlikteli¤i beklenen bir bulgu olmad›¤› için sunulmufltur.
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Harlequin Iktiyozis: Olgu Sunumu

fienay S. Erdeve, Özlem Türko¤lu, Önder Can, H. Müzeyyen Astarc›, Ülkü T›rafl, Y›ld›z Dallar
SB Ankara E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi Çocuk Sa¤l›¤› ve Hastal›klar› Klini¤i, Ankara. 

GGiirriiflfl:: Keratinizasyon bozukluklar› (iktiyozlar); klinik olarak kuru, kal›n, kabuklaflm›fl cilt yap›s›, histopatolojik olarak ise hiperkeratoz ile karakterize
kal›tsal bir grup hastal›kt›r. Harlequin iktiyozis ise konjenital iktiyozisin en ciddi formudur. Otozomal resesif kal›t›l›r ve son derece nadir görülür.Ye-
nido¤an döneminde s›kl›kla ölümcüldür. Olgu: 24 yafl›ndaki annenin birinci gebeli¤inden birinci yaflayan olarak normal spontan vajinal yolla 34 haf-
tal›k olarak 1480 gram (10-25 persentil) do¤an k›z bebek yenido¤an servisine kabul edildi. Anne baba birinci dereceden akrabayd›. Gebelik dönemi-
nin takipsiz oldu¤u ö¤renildi. Hastan›n fizik muayenesinde vücudunun yayg›n olarak yüzeye s›k›ca yap›fl›k, z›rh görünümü veren beyaz-sar›ms› renk-
te, kal›n plaklarla kapl› oldu¤u ve bu plaklar›n yer yer derin fissürlerle bölünmüfl oldu¤u görüldü. Gözlerde ciddi ektropion ve eklabiyum saptand›.
Kulak ve burun geliflimi rudimenter görünümdeydi. Sadece burun kanatlar› belirgindi. El ve ayak parmaklar›nda kontraktür mevcuttu ve parmaklar
deformeydi. Hastaya bu cilt bulgular› ile Harlequin iktiyozis tan›s› kondu ve cilt biyopsisi al›nd›. Tedavide intravenöz mayi ve genifl spektrumlu anti-
biotik baflland›. Etretinat tedavisi (1 mg/kg/gün) a¤›zdan verildi. Yak›n vücut ›s›s› takibine al›nd›. Asepsi gözetilerek deri bak›m› yap›ld›. Tedavilere
ra¤men genel durumu gittikçe kötüleflen ve ciddi bradikardileri geliflen hasta yat›fl›n›n 29. saatinde kaybedildi. 
TTaarrtt››flflmmaa:: Genetik geçiflli ölümcül hastal›klarda prenatal tan› çok önemlidir. Harlequin iktiyoziste prenatal tan› fetoskopi, fetal cilt biyopsisi ve ges-
tasyonun 17 ve 21. haftalar›nda al›nan amniyotik s›v› hücrelerinin mikroskobik muayenesiyle olas›d›r. Bu olgu nedeniyle gebelik döneminde yap›lan
izlemin önemini ve bu tür olgularda sonraki gebelikler için genetik dan›flma verilmesi gereklili¤ini vurgulamak istiyoruz.
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Erken Konjenital Sifilisli Bir Olgu

Münire Ergünefl , Aycan Ünalp , Özgür Olukman 
Dr. Behçet Uz Çocuk Sa¤l›¤› ve Cerrahisi E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi , ‹zmir.

Tüm dünyada ciddi bir halk sa¤l›¤› olmaya devam eden sifilis bir spiroket olan Troponema pallidumun neden oldu¤u bulafl›c› bir hastal›kt›r. Konje-
nital sifilis prevelans› son y›llarda özellikle geliflmekte olan ülkelerde artmaktad›r. Enfekte olan yenido¤anlar›n yar›dan fazlas› asemptomatik oldu-
¤undan ve semptomatik olanlarda da nonspesifik veya belirgin olmayan bulgular olmas› nedenleriyle konjenital sifilis tan›s› problemlidir.
Otuz yedinci gestasyonel haftada, miad›nda, 3400 gram olarak do¤an 1 günlük k›z olgu respiratuar distresinin olmas› nedeniyle do¤um odas›nda
konsülte edildi. Fizik muayenede takipne ve hipotoni saptand›. Annenin gebeli¤inin 3. ay›nda sifilis tan›s› ald›¤› ancak tedaviyi yar›da b›rakt›¤› ö¤re-
nildi. Çocu¤un serolojik testlerinden VDRL titresi 1:16 (kan ve BOS) , TPHA pozitif , RPR negatif , anne ve baban›n VDRL testleri 1:16 pozitif olarak
bulundu. Erken konjenital sifilis tan›s›yla 10 gün kristalize penisilin tedavisi uyguland›. 
Hamile kad›nlarda do¤ru tan›y› koyarak ve yeterli tedavi ederek önlenebilir bir hastal›k olan konjenital sifilisin yeni milenyumda hala bulundu¤una
dikkati çekmek için konjenital sifilisli bir vaka sunulmufltur. 
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